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RESUMEN  
 
 
El presente trabajo de titulación da a conocer el caso de una niña que a la edad de 1 mes y 16 
días inicia con el debut de su enfermedad, presentando a los 16 días de vida sintomatología 
inicial de vómitos postprandiales, de gran volumen, con 1 mes de evolución, además de ictericia 
marcada desde el nacimiento que no mejora. En los antecedentes familiares un hermano que 
fallece a los 8 meses con sintomatología similar al de nuestra paciente. Paciente es ingresada al 
servicio de pediatría del Hospital José María Velasco Ibarra del Tena, con el diagnostico de: 
Desnutrición Marasmática, Ictericia Prolongada, Reflujo Gastroesofágico. Examen físico: Piel: 
ictericia generalizada, escleras de tinte ictérico. Cabeza: fontanela anterior ligeramente 
deprimida. Abdomen: ligera hepatomegalia. Diagnóstico de egreso: Galactosemia, Ictericia 
prolongada, Reflujo gastroesofágico, Anemia. A los 3 meses de edad, se realiza screening 
metabólico el cual reporta: niveles ligeramente elevados de tirosina. Por lo que se tiene como 
diagnostico presuntivo de Tirosinemia. La misma se confirma con exámenes genéticos a los 7 
meses de vida. En el caso se puede observar que la paciente no recibe el tratamiento específico 
para su enfermedad, el cual es la Nitisinona, ya que dicho medicamento no se encuentra en el  
cuadro básico de MSP, en cuanto al tratamiento nutricional se mantiene con formula 
maternizada libre de fenilalanina, la cual es utilizada en la galactosemia. La evolución de la 
paciente no fue favorable la misma que fallece a los 9 meses de vida con falla multiorgánica.  
 
Palabras clave: <TECNOLOGÍAS Y CIENCIAS DE LA INGENIERÍA>, <MEDICINA>, 
<TIROSINEMIA>, <ICTERICIA>, <FALLA HEPÁTICA>, <HEPATOCARCINOMA>, 
<FUMARILACETOACETATO>, <SUCCINILACETONA>, <MALEILACETOACETATO> 
<NITISINONA >. 
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SUMMARY 
 
 
The present titling work discloses the case of a girl, who at the age of 1 month and 16 
days, begins her disease, presenting at 16 days of life initial symptomatology of 
vomiting of 3-4 a day postprandially, of great volume, with 1 month of evolution, in 
addition to presenting a marked jaundice from birth that does not improve. In the family 
history, one brother died at 8 months with similar symptomatology. The patient enters 
the pediatric service of Hospital Jose Maria Velasco Ibarra at Tena, with diagnosis of 
Marasmatic Denutrition, Prolonged Jaundice, and Gastro esophageal Reflux. Physical 
examination: Skin: jaundice in zones I, II and III, scleras of jaundice dye. Head: anterior 
fontanel slightly depressed. Abdomen: slight hepatomegaly. Diagnosis of discharge: 
Galactosemia, Prolonging Jaundice, Esophageal Gastro Reflux, anemia. At 3 months of 
age a metabolic screening is performed, which reports: slightly elevated levels of 
tyrosine; therefore, there is a presumptive diagnosis of tyrosinemia, confirmed with 
genetic tests at 7 months of age. In the case, it can be observed the patient does not 
receive specific treatment for her disease, based on Nitisinone, which is the drug of 
choice in the pathology, but not found in the basic MSP chart. As for the nutritional 
treatment, it is maintained with formula free of phenylalanine, used in galactosemia. 
The evolution of the patient was not favorable, because she died at 9 months of age with 
multiorganic failure. 
 
Keywords: <TECHNOLOGY AND SCIENCE OF ENGINEERING <, <MEDICINE>, 
<TIROSINEMIA>,<ICTERICIA>,<HEPATICFAILURE>,<HEPATOCARCINOMA>
<FUMARILACETOACETATO>,<SUCCINILACETONA>, 
<MALEILACETOACETATO>, <NITISINONA> 
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INTRODUCCIÓN 
 
 
La Tirosinemia es una enfermedad hereditaria autosómica recesiva, que interviene en el 
catabolismo de la tirosina. La Tirosinemia tipo I se trata de una mutación en el gen FAH. La 
incidencia mundial es de 1/100.000 nacidos vivos. Trata de un error innato metabólico causada 
por la deficiencia de la enzima de la hidrolasa del fumarilacetoacetato (FAH) del catabolismo de 
la tirosina, lo que provoca un depósito de succinilacetona y maleilacetoacetato (compuestos 
tóxicos), a nivel hepático y renal. Existen dos formas de presentación: Aguda o neonatal que se 
presenta en los primeros meses de vida con peor pronóstico y Crónica que se presenta en edades 
adolescentes llegando a ser incluso asintomática. Además se describen otros tipos: Tirosinemia 
tipo II con manifestaciones oculo-cutáneas y la Tirosinemia tipo III con sintomatología 
neurológica. Se realiza un análisis cronológico del caso clínico de una paciente de 1mes 16 días 
de vida, la evolución de su patología y la falta de manejo específico de la enfermedad. Además 
de la falta de medicación a nivel público para evitar complicaciones mortales propias de la 
patología.  
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1 MARCO TEORICO  
 
 
Las tirosinemias son un grupo de trastornos congénitos del metabolismo, caracterizados por la 
acumulación de tirosina y sus metabolitos en la sangre y líquidos orgánicos, originados por el 
déficit de algunas enzimas. (Ponton, ERRORES CONGÉNITOS DEL METABOLISMO: 
TIROSINEMIAS, 2004) 
 
1.1 Clasificación   
  
 
La Tirosinemia tipo I se caracteriza por manifestaciones hepato-renales, incapacidad para ganar 
peso, ictericia, diarrea, vómitos, alteraciones en la orina y sangrado frecuente. Debido a 
mutaciones en el gen FAH, con localización cromosómica: 15q23-q25. (Hillgartner, Coker, 
Koenig, Moore, Barnby, & MacGregor, 2016) 
La Tirosinemia de tipo II o Síndrome de Richner-Hanhart presenta manifestaciones 
oculocutáneas e intelectual. Los síntomas oculares son: enrojecimiento, fotofobia, lagrimeo 
excesivo, dolor, opacificación corneal, la neovascularización, ulceración corneal, disminución 
de la agudeza visual; y se desarrollan durante el primer año de vida. Las manifestaciones 
cutáneas consisten en pápulas no pruriginosas hiperqueratósicas y placas ubicadas 
principalmente en las palmas y en las plantas, a menudo se asocian con una hiperhidrosis. La 
afectación del sistema nervioso central es el déficit intelectual, problemas de conducta, 
nistagmo, temblor, ataxia y convulsiones. Causada por mutaciones en el gen TAT (16q22.1) que 
codifica para la tirosina aminotransferasa (TAT). (Khochtali, Daldoul, Zina, Yahia, & 
Khairallah, 2018) 
La Tirosinemia tipo III es extremadamente rara, se caracteriza por síntomas conductuales, 
deterioro cognitivo, problemas de coordinación y equilibrio, retraso del desarrollo mental y 
convulsiones con ausencia de manifestaciones hepáticas. Causada por mutaciones en el gen 
HPD, que codifica la 4-hidroxifenilpiruvato dioxigenasa, localizado en el cromosoma 
(12q24.31). (Ponton, ERRORES CONGÉNITOS DEL METABOLISMO: TIROSINEMIAS, 
2004) 
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1.2 Epidemiología  
 
 
Según varias revistas pediátricas la incidencia mundial de la Tirosinemia Tipo I es de 1/100.000 
nacidos vivos, teniendo como área de mayor prevalencia Quebec, Canadá, donde su incidencia 
es de 1/16,000 individuos. Presentándose mayormente en la raza blanca. (Nardelio N., Salgado 
B., & Bravo, 2002) 
 
La Tirosinemia Tipo II es más rara y se presenta en 1 persona en 250,000 individuos. (Bendadi, 
y otros, 2013) 
 
El Tipo III es aún más raro y solamente se sabe de algunos casos reportados. (Bendadi, y otros, 
2013) 
En cuanto a la población latina se tienen pocos datos estadísticos, pero se presenta como 
referencia la de 12 pacientes chilenos teniendo predominio de 2M:1H. Existen otros estudios en 
evolución, con resultados no oficiales que revelan que en Venezuela se tiene un área geográfica 
de 60 km la aparición de Tirosinemia Tipo I es de 3 a 4 casos por año. (ECURED, 2010) 
En cuanto a Ecuador no existe ningún dato epidemiológico de esta enfermedad. 
A nivel local no se ha encontrado estadística en cuanto a la patología, pero en de la ciudad del 
Tena este es el único caso reportado, aunque como veremos en el desarrollo del caso clínico, 
existe gran posibilidad que el hermano de la paciente haya sido otro caso no pesquisado, ya que 
la madre en la indagación de la anamnesis declara que su primer hijo fallece con sintomatología 
similar a nuestra paciente. ( Gutiérrez-Camacho, Villalpando-Carrión, Escobar-Sánchez, & 
Valadez-Reyes, 2010) 
 
 
1.3 Etiología  
 
La Tirosinemia tipo I es una enfermedad hereditaria autonómica recesiva, debido a mutaciones 
en el gen FAH, con localización cromosómica: 15q23-q25. (Bendadi, y otros, 2013) 
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Trata de un error innato del metabolismo, ocasionada por la deficiencia o ausencia de la 
actividad enzimática de la hidrolasa del fumarilacetoacetato (FAH) del catabolismo de tirosina, 
lo que provoca una acumulación de succinilacetona y maleilacetoacetato, que produce 
insuficiencia hepática con comorbilidades que involucran el sistema renal (enfermedad hepato-
renal), raquitismo secundario y el sistema neurológico, con riesgo a largo plazo del desarrollo 
de carcinoma hepatocelular. Su forma de presentación puede ser en la etapa neonatal grave 
hasta una presentación asintomática tardía. ( Ponton, Errores inatos del metabolismo, 2004) 
 
 
Figura 1-1: Tirosinemia Tipo I 
 
1.4 Factores de riesgo 
 
Se conoce como factor de riesgo aquel que aumenta la posibilidad de adquirir una enfermedad o 
que predice el pronóstico o curso de la misma. En cuanto a la Tirosinemia sus factores de riesgo 
son: 
 
1.3.1 Factores de riesgo no modificables 
 
 Padres portadores del gen causante de la enfermedad 
 Raza blanca 
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1.3.2 Factores de riesgo modificables 
 
 Diagnóstico tardío  
 Escasos recursos económicos 
 Falta de accesibilidad de Nitisinona (NTBC) y formula PKU o baja en fenilalanina 
 
1.4 Manifestaciones clínicas  
 
La Tirosinemia I puede presentarse de forma aguda en edades muy tempranas en los primeros 
meses de vida, la cual se caracteriza por daño hepato-renal, siendo de peor pronóstico; y la 
forma crónica la cual se puede desarrollar a edades adolescentes, caracterizándose con cuadros 
de cirrosis. (Martinez Izquierdo & Avellanda Fernandez, 2004) 
 
1.4.1 Alteraciones hepáticas 
 
 Ictericia (Hiperbilirrubinemia a expensas de la directa) 
 Edema en miembros inferiores  
 Ascitis 
 Hepatomegalia - Esplenomegalia 
 Cirrosis  
 Hepatocarcinoma (aguda y crónica) 
 
1.4.2 Alteraciones gástricas 
 
 Vómitos 
 Distención abdominal 
 Diarrea 
 Heces con sangre ( Abreu, 2013) 
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1.4.3 Alteraciones renales 
 
 Orina de color de col hervida 
 Síndrome de Fanconi (afectación tubular proximal) 
 Glucosuria, aminoaciduria y bicarbonaturia.  
 Raquitismo hipofosfatemico (fosfaturia) 
 Nefrocalcinosis causada por hipercalciuria (Solera & Dalmau, 2008) 
 
1.4.4 Alteraciones cardiacas 
 
 Miocardiopatía  
 Taquicardia (Couse, 2010) 
 
1.4.5 Alteraciones neurológicas 
 
 Retraso del desarrollo neuromotor 
 Polineuropatía  
 Hiperextensión de tronco y cuello 
 Convulsiones  
 Coma (Couse, 2010) 
 
1.4.6 Otras manifestaciones 
 
 Dificultad para ganar peso 
 Retraso del crecimiento 
 Letargia 
 Hipoglicemia por hiperplasia pancreática  
 Irritabilidad  
 Hipertensión arterial    
 Pseudoporfiria  (sangrado, petequias, hematomas) 
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1.5 Diagnóstico  
 
1.5.1 Clínicos  
 
 Manifestaciones hepáticas: hépato-esplenomegalia, ictericia, edema, ascitis, sangrado 
gastrointestinal 
 Manifestaciones renales: disminución de la función renal o insuficiencia renal  
 Manifestaciones neurológicas: neuropatía periférica, irritabilidad, entre otros 
(Santacoloma Osorio, 2017) 
    
1.5.2 Exámenes bioquímicos 
 
 Análisis básico: niveles de coagulación (TP, TTP), transaminasas (TGO, TGP), 
bilirrubinas (elevada a expensa de la directa) 
 Química sanguínea: glucosa (hipoglicemia), creatinina elevada (daño renal), elevación 
de la alfa-fetoproteína  
 Hipofosforemia, hiperfosfaturia, glucosuria, aminoaciduria, acidosis metabólica. 
 Plasma: Niveles elevados de tirosina (> 200- 300 μmol/l), metionina y de fenilalanina. 
Niveles elevado de Succinilacetona 
 Orina: aumento de la excreción urinaria de tirosina, metionina, ácido δ-aminolevulínico, 
4-hidroxifenilderivados, ác. succinilacetoacético y succinilacetona. Aminoaciduria 
 Enzimática: Medida de la actividad del porfobilinógenosintasa PBG-S o 
aminolevulínico dehidratasa δ-ALAD en sangre total heparinizada o eritrocitos, con 
disminución de su actividad por acción de SA.  
 Medida de la actividad FAH (muy disminuida) en linfocitos, fibroblastos de piel 
cultivados, biopsia hepática y/o eritrocitos.   (Cerda Perez, Del Toro, Diaz M, & Jara , 
2010) 
 
 
1.5.3 Análisis genético 
 
 Análisis de mutaciones de IVS12+5G-> A (francocanadiense), W262X  (fineses), y la 
IVS6-1G-> T (mediterráneo), IVS6-1 (g>t) (España) 
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 Diagnostico prenatal: presencia de succinilacetona SA en líquido amniótico o 
vellosidades coriónicas  
 Diagnostico natal: cuantificación de succinilacetona en plasma u orina mayor 
especificidad y sensibilidad (Cerda Perez, Del Toro, Diaz M, & Jara , 2010) 
 
1.5.4 Exámenes de imagen 
 
 Ecografía y resonancia magnética abdominal: presencia de nódulos hepáticos  
 Ecografía y resonancia magnética renal: nefrocalcinosis, aumento de las dimensiones 
renales  
 Rx de tórax: buscando signos de raquitismo 
 
 
1.6. Diagnóstico diferencial  
Disfunción hepatocelular severa 
 Hemocromatosis neonatal 
 Infección viral o bacteriana (Hepatitis vírica, citomegalo virus) 
 Tóxicos 
 Cirrosis  
 Hepatitis neonatal de células gigantes 
 Fibrosis quística 
Errores congénitos del catabolismo de la tirosina 
 Tirosinemia transitoria del recién nacido (Roura, Jiménez, Viera, Cuervo, Peña, & 
Nogueras., 2012) 
 Tirosinemia tipo I o hepatorrenal 
 Tirosinemia tipo II u oculocutánea 
 Tirosinemia tipo III  
Otros errores congénitos del metabolismo 
 Galactosemia 
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 Glucogenosis tipo I 
 Fructosemia 
 Defectos de beta-oxidación  
 Deficiencia de fructosa -1,6 di fosfatasa 
 Hipotiroidismo  (Farreras & Rozman, 2016) 
Otros 
 Sindrome hemofagocítico 
 
1.7.- Tratamiento 
 
1.7.1 Tratamiento dietético y nutricional  
 
 Fórmula maternizada especial con FAH o PKU libre de tirosina y fenilalanina 
 Dieta con restricción de tirosina y fenilalanina 
 La dieta se debe acompañar del tratamiento farmacológico Nitisinona 
 Suplementación de minerales y aminoácidos de acuerdo a la edad 
 Evitar la ingesta de proteínas naturales.  
 Es necesario ajustar los requerimientos de ambos aminoácidos para el desarrollo y 
crecimiento de cada paciente     
 
1.7.2 Tratamiento farmacológico 
 
En cuanto al tratamiento farmacológico sea hecho un análisis de varios artículos cuales indican 
que hasta la actualidad el único tratamiento existente es la Nitisinona o NTBC (2- (2-nitro-4-
trifluoro-metilbenzoíl)-1,3-ciclohexanodiona), la misma que bloquea el segundo paso de la 
degradación de tirosina (dioxigenasa del acido parahidroxifenilpirúvico), evitando la 
acumulación de succinilacetona, misma que provoca el daño hépato-renal que es característica 
la enfermedad, con disminución del riesgo de la aparición de hepatocarcinoma. Dosis: 
1mg/kg/día cada 12 horas vía oral. En casos con daño hepático se puede iniciar con 10mg/kg 
hasta la estabilización de la función hepática (Santiago, 2016) 
Efectos adversos: trombocitopenia, fotofobia, y neutropenia. 
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Objetivo: disminución de tirosina <200 μmol/l, fenilalanina <30 μmol/l, succinilacetona <0.1 
μmol/l 
Varios casos indican efectos favorables el aporte de vitamina D sobre todo en pacientes con 
raquitismo  
 
1.7.3  Tratamiento quirúrgico 
 
Trasplante hepático: se recomienda el trasplante hepático en pacientes con insuficiencia 
hepática severa, hepatocarcinoma o cambios celulares malignos, o en pacientes en los que el 
tratamiento con Nitisinona ha fallado. (Nardiello N, 2002) 
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2  PRESENTACIÓN DEL CASO CLÍNICO  
 
 
2.1 Datos De Filiación:  
Nombre: NN 
Edad: 1 Mes 16 Días  
Género: Femenino 
Fecha De Nacimiento: 19/07/2017 
Lugar De Nacimiento: Tena 
Lugar De Residencia: Archidona 
Residencia Ocasional: Archidona 
Etnia: Indígena  
Estado Civil: Soltera 
Tipo De Sangre: O Rh + 
Fecha De Ingreso: 05/09/2017 
 
2.2 Motivo de Consulta: vómito.  
 
2.3. Enfermedad actual  
 
Madre de la niña refiere que hace aproximadamente 1 mes como fecha real y aparente presenta 
un aproximado de 3-4 vómitos por día, de contenido alimentario, de gran cantidad, postprandial, 
mismo que es precedido por nauseas; en controles en el Centro de Salud facultativo indica que 
cuadro es propio de la edad.  Por persistencia de la sintomatología acude a consulta externa del 
servicio de pediatría del Hospital José María Velasco Ibarra en donde se decide su ingreso. 
 
2.4. Revisión de aparatos y sistemas  
 
Constitucional: 
 Variaciones de peso: Pertinente positivo (<3 desviaciones estándar) 
 12  
 Anorexia: Pertinente negativo 
 Fatiga: Pertinente negativo 
 Debilidad: Pertinente positivo (hipoactiva) 
 Fiebre: Pertinente negativo 
 Sudores: Pertinente negativo 
 Escalofríos: Pertinente negativo 
 Insomnio: Pertinente negativo 
 Irritabilidad: Pertinente positivo (irritable al manejo) 
 
Piel:  
 Rash: Pertinente negativo 
 Prurito: Pertinente negativo 
 Lesiones cutáneas: Pertinente negativo 
 Contusiones: Pertinente negativo 
 Trastornos hemorrágicos: Pertinente negativo 
Cabeza: 
 Cefaleas: Pertinente negativo 
 Perdidas de conocimiento: Pertinente negativo 
 Convulsiones: Pertinente negativo 
 Traumatismos: Pertinente negativo 
Ojos: 
 Visión: Pertinente negativo 
 Dolor: Pertinente negativo 
 Enrojecimiento: Pertinente negativo 
 Irritación: Pertinente negativo 
 Lagrimeo excesivo: Pertinente negativo 
Oídos: 
 Audición: Pertinente negativo 
 Dolor: Pertinente negativo 
 Vértigo: Pertinente negativo 
Respiratorio superior: 
 Resfriados frecuentes: Pertinente negativo 
 Goteo retronasal: Pertinente negativo 
 Epistaxis: Pertinente negativo 
Respiratorio inferior: 
 Tos: Pertinente positivo (tos esporádica) 
 Falta de aliento: Pertinente negativo 
 Sibilantes: Pertinente negativo 
 Hemoptisis: Pertinente negativo 
Linfático: 
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 Aumento de tamaño de nódulos: Pertinente negativo 
Cardiovascular: 
 Dolor torácico: Pertinente negativo 
 Palpitaciones: Pertinente negativo 
 Presión arterial: Pertinente negativo 
 Falta de aliento: Pertinente negativo 
 Ortopnea: Pertinente negativo 
 Edema: Pertinente negativo 
Gastrointestinal: 
 Disfagia: Pertinente negativo 
 Pirosis: Pertinente negativo 
 Nauseas: Pertinente positivo (nausea presentes antes del vomito) 
 Vómitos: Pertinente positivo (3-4 vómitos por día) 
 Hematemesis: Pertinente negativo 
 Dolor abdominal: Pertinente negativo 
 Intolerancia a los alimentos: Pertinente positivo (vomito postprandial) 
 Hematoquezia: Pertinente negativo 
 Ictericia: Pertinente positivo (ictericia presente desde los primeros días de vida) 
 Cambios en las heces: Pertinente negativo 
 Diarrea: Pertinente positivo (diarrea por 2 ocasiones en escasa cantidad de consistencia 
semi-líquida hace 3 días) 
 Estreñimiento: Pertinente negativo 
 
Genitourinario: 
 
 Poliurea: Pertinente negativo 
 Disuria: Pertinente negativo 
 Hematuria: Pertinente negativo 
 Tenesmo vesical: Pertinente negativo 
 
Sistema nervioso: 
 
 Síntomas neurológicos: Pertinente negativo 
 
Locomotor: 
 
 Atrofia: Pertinente negativo 
 Hipotonía: Pertinente negativo 
 Movimientos involuntarios: Pertinente negativo 
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2.1 Antecedentes personales  
El paciente NN, nació en el Cantón Tena residente en Archidona, comunidad San Jorge   
Antecedentes Prenatales: 5 controles en el centro de salud, ecografías 2. Recibe vitaminas, 
hierro y ácido fólico, recibe vacunas del tétano y de la influenza al 3er y 4to mes de embarazo. 
Infección del trato urinario si al 3er y 6to mes con tratamiento ambulatorio. Factor y grupo de 
sangre de la madre O Rh + 
Natales: producto de la tercera gesta, nacimiento céfalo-vaginal, a las 38.2 semanas de edad 
gestacional, intrahospitalario (en camilla). Antropometría: Peso al nacer: 2230 g, talla: 47 cm, 
PC: 31.5. APGAR 8-9. Factor y grupo de sangre del RN: O Rh +. Hospitalizado por: recién 
nacido a término, bajo peso al nacer, policitemia, riesgo metabólico, riesgo de sepsis. 
Postnatales: lactancia materna exclusiva, esquema de vacunas completo para su edad 
Alergias: no refiere 
Antecedente clínico: ninguno  
Antecedentes quirúrgicos: ninguno  
 
2.2 Antecedentes familiares  
 
Hermano fallece a los 8 meses de edad por cuadro clínico de ictericia e hiperbilirrubinemia  
 
2.5. Examen físico  
 
SIGNOS VITALES 
 
FC: 146 x minuto 
FR: 30 x minuto  
Temperatura: 36.9 °C 
Saturación de oxígeno: 98% 
 
 15  
ANTROPOMETRÍA  
 
Peso: 3 kg 
Talla: 51 cm 
IMC: 18.06  
Perímetro cefálico: 34cm 
Paciente consciente activo reactivo al manejo, hidratada, afebril, buen reflejo de succión  
Piel: ictericia en zona I, II, y III, turgencia y textura adecuada  
Cabeza: normo cefálica, cabello de implantación normal, fontanela anterior ligeramente 
deprimida 
Ojos: escleras de tinte ictérico, Pupilas isocóricas normo reactivas a la luz y acomodación.  
Nariz: fosas nasales permeables.  
Boca: mucosas orales húmedas, paladar integro, encías normales para la edad, reflejo de succión 
normal. 
Orofaringe: no congestiva  
Cuello: simétrico, no se palpan adenomegalias. 
Tórax: simétrico expansible, no se observan signos de dificultad respiratoria 
Corazón: ruidos cardiacos normo fonéticos, no soplos. 
Pulmones: murmullo vesicular conservado, no se auscultan ruidos sobreañadidos. 
Abdomen: Suave depresible no doloroso a la palpación, RHA presentes, se palpa leve 
hepatomegalia. 
Columna vertebral: simétrica, sin patología aparente. 
Extremidades superiores e inferiores: tono, movilidad y fuerza conservada, pulsos palpables, 
reflejos conservados.  
Talla: 51 cm (<3 Desviaciones estándar) 
Peso: 3 kg (<3 Desviaciones estándar, ganancia de peso 16g/día)  
PC: 34cm (<3 Desviaciones estándar) 
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IMC: 11.53  kg/m
2 
 
2.6. Impresión diagnóstica 
 
1. Desnutrición Marasmática  
2. Ictericia Prolongada 
3. Hipertrofia Pilórica 
4. Reflujo Gastroesofágico 
 
2.7. Exámenes de ingreso  
 
Biometría Hemática  
Leucocitos: 7.2, neutrófilos: 28.9 %, linfocitos: 55.8%, Eosinófilos: 6.1%, HB: 9.6 g/dl, HCT: 
30%, VCM: 91, MCH: 30, plaquetas: 578.000 
Química Sanguínea  
Glucosa basal: 87.3, TGO: 53, TGP: 24, Bilirrubina total: 12.81, bilirrubina directa: 7.03, 
bilirrubina indirecta: 5.78, proteínas totales en suero : 4.3, albumina en suero: 2.8  
Hormonal 
TSH: 4.93 (NORMAL), T4: 7.28 
Serología  
HIV: No reactivo 
STORCH : normal  
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2.8. Evolución del paciente primera hospitalización  
 
Día 1: 05/09/2017 
 
Paciente de 1 mes 16 días de edad, en condiciones estables, no presenta buena tolerancia 
gástrica, durante la tarde realiza 2 vómitos de contenido alimenticio, de abundante cantidad, FC: 
166 lpm, FR: 35 rpm, Tº: 36.5 ºC, SAT O2: 93%. A la espera de eco abdominal.  
 
Día 2: 06/09/2017 
 
Paciente de 1 mes 17 días de edad, en condiciones estables, durante la noche no presenta 
vómitos, FC: 125 lpm, FR: 36 rpm, Tº: 36.6 ºC, SAT O2: 99%. Piel ictérica en zona I, II y III. A 
los diagnósticos se le añade anemia moderada microcítica hipocrómica. Se realiza eco 
abdominal el cual se encuentra en parámetros normales 
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Día 3: 07/09/2017 
 
Paciente de 1 mes 18 días de edad, en condiciones estables, no presenta buena tolerancia 
gástrica, durante la noche realiza 1 vomito de contenido alimenticio, precedido por episodio de 
tos, FC: 110 lpm, FR: 36 rpm, Tº: 36.8 ºC, SAT O2: 96%. Piel ictérica en zona I, II y III. 
Paciente que se mantiene con seno materno a libre demanda. Se solicita bilirrubinas, fosfatasa 
alcalina. Se administra multivitaminas 1 ml VO  
 
Día 4: 08/09/2017 
 
 21  
Paciente de 1 mes 19 días de edad, en condiciones estables, realiza 1 vómito, FC: 102 lpm, FR: 
38 rpm, Tº: 36.9 ºC, SAT O2: 96%. Peso : 2.86 kg  
 
Química Sanguínea  
TGO: 56, TGP: 18, Gama GT: 157, Bilirrubina total: 11.48, bilirrubina directa: 6.95, bilirrubina 
indirecta: 4.53, Fosfatasa Alcalina: 1304 
Día 5: 09/09/2017 
Paciente de 1 mes 20 días de edad, en condiciones estables, no realiza vómitos, FC: 125 lpm, 
FR: 45 rpm, Tº: 36.5 ºC, SAT O2: 97%. Peso: 2.88 kg  
Grupo sanguíneo: O Positivo, COOMS directo: negativo, COOMS indirecto: negativo, 
hepatitis A IgG Negativo, Hepatitis B: Negativo 
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Día 6: 10/09/2017 
Paciente de 1 mes 21 días de edad, en condiciones estables, asintomática, FC: 138 lpm, FR: 38 
rpm, Tº: 36.4 ºC, SAT O2: 96%. Peso: 2.97 kg. Piel ictérica en zona I, II y III. Escleras ictéricas. 
Paciente que se mantiene con seno materno a libre demanda.  
Día 7: 11/09/2017 
Paciente de 1 mes 22 días de edad, paciente que permanece tranquila. FC: 120 lpm, FR: 38 rpm, 
Tº: 36.7 ºC, SAT O2: 97%. Piel ictérica en zona I, II y III. Paciente que en la noche realiza 1 
vomito en escasa cantidad de contenido alimenticio 
Día 8: 12/09/2017 
Paciente de 1 mes 23 días de edad, paciente que permanece tranquila. FC: 98 lpm, FR: 35 rpm, 
Tº: 36.6 ºC, SAT O2: 95%. Piel ictérica en zona I, II y III. Eco abdominal en parámetros 
normales 
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Día 9: 13/09/2017 
Paciente de 1 mes 24 días de edad, paciente que permanece tranquila, no vómitos. FC: 129 lpm, 
FR: 33 rpm, Tº: 36.7 ºC, SAT O2: 97%. Piel ictérica en zona I, II y III. Tinte ictérico permanece 
con la misma intensidad desde su ingreso.  
Química Sanguínea  
TGO: 66, TGP: 31, Bilirrubina total: 10.45, bilirrubina directa: 6.27, bilirrubina indirecta: 4.18. 
 
 Día 10: 14/09/2017 
Paciente de 1 mes 25 días de edad, paciente que permanece tranquila, no vómitos. FC: 135 lpm, 
FR: 35 rpm, Tº: 36.7 ºC, SAT O2: 95%. Piel ictérica en zona I, II y III. Tinte ictérico permanece 
con la misma intensidad desde su ingreso. Se decide suspender lactancia materna y mantener 
con formula maternizada sin lactosa 30 ml cada 2 horas, para descartar galactosemia  
Día 11: 15/09/2017 
Paciente de 1 mes 26 días de edad, paciente que permanece tranquila, no vómitos. FC: 130 lpm, 
FR: 38 rpm, Tº: 36.6 ºC, SAT O2: 95%. Piel ictérica en zona I, II y III. Se mantiene con formula 
maternizada  
Día 12: 16/09/2017 
Paciente de 1 mes 27 días de edad, paciente que permanece tranquila, no vómitos. FC: 110 lpm, 
FR: 25 rpm, Tº: 36.7 ºC, SAT O2: 98 %. Continua Piel ictérica en zona I, II y III.  
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Día 13: 17/09/2017 
Paciente de 1 mes 28 días de edad, paciente que permanece tranquila, no vómitos, con buena 
tolerancia a la dieta con formula. FC: 132 lpm, FR: 40 rpm, Tº: 36.8 ºC, SAT O2: 98 %. Piel 
ictérica en zona I, II y III. Peso 3.08 Kg 
Día 14: 18/09/2017 
Paciente de 1 mes 29 días de edad, paciente que permanece tranquila, no vómitos, con buena 
tolerancia a la dieta con formula. FC: 128 lpm, FR: 36 rpm, Tº: 36.6 ºC, SAT O2: 95 %. Piel 
ictérica en zona I y II.   
Día 15: 19/09/2017 
Paciente de 1 mes 30 días de edad, paciente que permanece tranquila, no vómitos, con buena 
tolerancia a la dieta con formula. FC: 130 lpm, FR: 30 rpm, Tº: 36.7 ºC, SAT O2: 95 %. Piel 
ictérica en zona I, escleras ictéricas +/+++.  
Día 16: 20/09/2017 
Paciente de 1 mes 31 días de edad, paciente que permanece tranquila, no vómitos, con buena 
tolerancia a la dieta con formula. FC: 112 lpm, FR: 30 rpm, Tº: 36.2 ºC, SAT O2: 96 %. Piel 
ictérica en zona I y II, escleras ligeramente ictéricas.  
Día 17: 21/09/2017 
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Paciente de 2 meses de edad paciente que permanece estable, es enviada a la ciudad de Quito al 
instituto de enfermedades metabólicas para su valoración, durante el viaje no realiza vómitos, 
con buena tolerancia a la dieta con formula. Piel ictérica en zona I y II, escleras ictéricas  
Día 18: 22/09/2017 
Paciente de 2 meses 1 día de edad, paciente que permanece tranquila, presenta 2 vómitos 
durante la noche precedidos por eventos de tos, con buena tolerancia a la dieta con formula. FC: 
144 lpm, FR: 35 rpm, Tº: 36 ºC, SAT O2: 98 %. Piel ictérica en zona I y II, escleras ligeramente 
ictéricas. 
Día 19: 23/09/2017 
Paciente de 2 meses 2 días de edad, paciente que durante la noche presenta 2 vómitos de 
contenido blanquecino, con dificultad de apego a la dieta. FC: 140 lpm, FR: 38 rpm, Tº: 36.6 ºC, 
SAT O2: 97 %. Piel ictérica en zona I y II, escleras ligeramente ictéricas. 
Día 20: 24/09/2017 
Paciente de 2 meses 3 días de edad, paciente que permanece tranquila, no vómitos durante la 
noche, con buena tolerancia a la dieta. FC: 138 lpm, FR: 40 rpm, Tº: 36.5 ºC, SAT O2: 94 %. 
Piel ictérica en zona I, escleras ligeramente ictéricas. 
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Día 21: 25/09/2017 
Paciente de 2 meses 4 días de edad, paciente que permanece tranquila, presenta 1 vómito en la 
noche sin relación con la ingesta de alimentación, con buena tolerancia a la dieta con formula. 
FC: 127 lpm, FR: 42 rpm, Tº: 36.2 ºC, SAT O2: 96 %. Piel ictérica en zona I  
Día 22: 26/09/2017 
Paciente de 2 meses 5 días de edad, paciente que permanece tranquila, presenta 1 vómito en la 
noche sin relación con la ingesta de alimentación, con buena tolerancia a la dieta con formula. 
FC: 120 lpm, FR: 40 rpm, Tº: 36.4 ºC, SAT O2: 96 %. Piel ictérica en zona I. Se decide alta 
medica, a la espera de resultados de interconsulta con Instituto de enfermedades metabólicas y 
hematología. Seguimiento por consulta externa  
Diagnóstico de egreso: Descartar Galactosemia, Hiperbilirrubinemia prolongada, Reflujo 
gastroesofágico, Anemia. 
 
2.9.- Seguimiento post- hospitalario  
 
10/10/2017 – Consulta Externa Hospital José María Velasco Ibarra  
Paciente femenino de 2 meses 20 días, madre de la paciente refiere que persisten las nauseas 
que llegan al vomito, de forma esporádica. Peso: 3500 g. Ganancia de peso 20 gramos día. 
Examen físico: continua ictericia escleral. Cardio – pulmonar normal. Exámenes de control: 
bilirrubina total: 6.73 mg/dl, indirecta: 2.6 mg/dl, directa: 4.1 mg/dl, hematocrito: 35, 
hemoglobina: 11.4 g/dl. 
Diagnóstico: Hiperbilirrubinemia prolongada , DC Galactosemia, obstrucción de vías biliares 
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18/10/2017 – Consulta Externa Hospital José María Velasco Ibarra  
 
Paciente femenino de 3 meses de edad, en condiciones estables con poca ganancia de peso. 
Peso: 3500 g. Examen físico: persiste leve ictericia escleral +/+++. Cardio – pulmonar normal. 
Se realiza screening metabólico el cual reporta:  TSH: 1.8, 17OHP (Hiperplasia Congénita 
Suprarrenal) 3.0, biotinidasa: 33.2, tirosina: 623.8 (ref 20- 450) , se reporta niveles de tirosina 
ligeramente elevados.  
Diagnóstico: trastorno metabólico, probable Tirosinemia tipo I,  
Nota: no se cuenta al momento con formula FAH, por lo cual se envía formula maternizada sin 
lactosa 
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22/10/2017 - Hospitalización – Hospital José María Velasco Ibarra 
 
Paciente es llevada al área de emergencia por presentar alza térmica no cuantificada de 12 horas 
de evolución, sin causa aparente, que no cede a los medios físicos, acompañada de vomito de 
color amarillento en abundante cantidad, sin mal olor, por 5 ocasiones. Además refiere que hace 
72 horas paciente se encuentra inapetente, y aumentado su ictericia. 
Examen físico: paciente activa , irritable al manejo, hidratada. Piel ictericia en zona I, II, III. 
Cabeza fontanelas normotensas. Ojos: escleras ictéricas. Boca : mucosas orales humeras 
orofaringe no congestiva. Pulmones: murmullo vesicular conservado. Corazón rítmico, no 
soplos. Abdomen: distendido ligeramente, suave , depresible, RHA aumentados, no se palpan 
adenomegalias, se palpa hepatomegalia 1.5 cm de bajo del reborde costal. RIG: genitales 
externos aparentemente normales. Extremidades: simétricas, tono y fuerza conservado , no 
edema. Peso : 3.5 kg 
Diagnostico de ingreso: Hiperbilirrubinemia en estudio  
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Exámenes De Ingreso 
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Tratamiento: 
 Formula maternizada sin lactosa 2 oz cada 3 horas 
 Ampicilina 175 mg iv stat y cada 6 horas (200 mg/kg/día) 
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 Reponer ml por ml con sales de hidratación oral 
 
24/10/2017 - Segundo Día De Hospitalización  
 
Paciente que descansa tranquila con ultimo pico febril de 37.7 a las 22:00 , que se controla con 
medios físicos. Paciente es enviada a cita con gastroenterología en el hospital baca Ortiz, en 
donde suspenden su ingreso por falta de ecografía. Paciente con buena tolerancia a la formula 
maternizada sin lactosa. Signos vitales: Fr: 40 rpm, Fc: 138 lpm, Tº: 36.8, Sat O2 : 96%.  
Examen físico: paciente activa, reactiva al manejo, hidratada. Piel ictericia en zona I, II, III. 
Cabeza fontanelas normotensas. Ojos: escleras ictéricas. Boca : mucosas orales húmedas 
orofaringe no congestiva. Pulmones: murmullo vesicular conservado. Corazón rítmico, no 
soplos. Abdomen: suave, depresible, ligeramente distendido, RHA presentes, no se palpan 
adenomegalias, se palpa hepatomegalia 2 cm de bajo del reborde costal. RIG: genitales externos 
aparentemente normales. Extremidades: simétricas, tono y fuerza conservado , no edema. Se 
decide alta medica con antibiótico ambulatorio.  
 
Tratamiento 
 Bajar temperatura con medios físicos  
 Amoxicilina mas acido clavulánico 100 mg vía oral  cada 8 horas por 6 días  
 Control por consulta externa 
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26/10/2017 – Consulta Externa Hospital José María Velasco Ibarra  
 
Paciente femenino de 3 meses de edad. Se observa disminución de la ictericia, durante 48 horas 
no ha presentado alzas térmicas. Examen físico: ictericia escleral. Cardio – pulmonar normal. 
Abdomen se palpa hepatomegalia. Peso: 3600 g.  
Diagnóstico provisional: enfermedad metabólica (Tirosinemia).  
Tratamiento: formula baja en proteínas 3-4 oz cada 3 horas 
 
22/11/2017 – Consulta Externa - Hospital José María Velasco Ibarra  
Paciente femenino de 4 meses de edad. Madre refiere deposiciones semilíquidas por 4 
ocasiones, además presenta vomito desde hace 3 semanas. Examen físico: persiste ictericia. 
Cardio–pulmonar normal. Abdomen se palpa hepatomegalia a nivel de epigastrio. Peso: 3620 g.  
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Diagnóstico provisional: enfermedad metabólica (Tirosinemia).  
 
21/12/2017 – Consulta Externa - Hospital José María Velasco Ibarra  
Paciente femenino de 5 meses de edad. Paciente acude a control, con diagnóstico presuntivo de 
Tirosinemia, se solicita la realización de exámenes de tirosina y fenilalanina en sangre. Examen 
físico: persiste ictericia. Cardio–pulmonar normal. Abdomen se palpa hepatomegalia 3 cm 
debajo del reborde costal. Peso: 3500 g. Escasa ganancia de peso 
Diagnóstico provisional: enfermedad metabólica (Tirosinemia).  
 
22/01/2018 – Consulta Externa - Hospital José María Velasco Ibarra 
Paciente femenino de 6 meses de edad. Madre refiere que paciente presenta deposiciones de 
color café oscuro, 2 veces a día , alza térmica de 2 semanas de evolución con un máximo de 39º. 
Examen físico: afebril, poco activa al manejo, disminución de la ictericia escleral +/+++. 
Cardio–pulmonar normal. Abdomen se palpa hepatomegalia 3 cm debajo del reborde costal. 
Peso: 3580 g.  
Diagnóstico: enfermedad metabólica (Tirosinemia). Infección del tracto urinario 
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22/02/2018 – Consulta Externa - Hospital José María Velasco Ibarra 
 
Paciente femenino de 7 meses de edad. Madre refiere presencia de fiebre después de vacuna. 
Paciente en condiciones estables. Peso: 3480 g. Paciente que se alimenta con formula etapa 1. 
Se recomienda dieta para la edad sin proteína, baja en fenilalanina. Continuar lactancia con 
formula especial (formula sin lactosa). Papillas de vegetales y frutas 
Diagnóstico: enfermedad metabólica (Tirosinemia). Desnutrición grave 
 
 
16/04/2018 – Consulta Externa - Hospital José María Velasco Ibarra 
Paciente femenino de 8 meses de edad. Madre refiere que desde hace 8 días presenta tos, sin 
alzas térmicas, sin otro síntoma acompañante. Examen físico: afebril, poco activa al manejo, 
orofaringe: levemente congestiva. Pulmones: buena entrada y salida de aire. Corazón rítmico, 
no soplos. disminución de la ictericia. Abdomen se palpa hepatomegalia 3 cm debajo del 
reborde costal. Peso: 3600 g. Talla: 57 cm. 
Prescripción: Dieta baja en fenilalanina. Continuar lactancia con formula baja en fenilalanina 
PKU. Papillas de vegetales y frutas. Hierro 12.5 mg vía oral 3 veces por semana 
Diagnóstico: Tirosinemia. Desnutrición grave. 
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01/05/2018 – Clínica DAME S. A. 
Madre de la paciente refiere que hace 48 horas paciente alza térmica no cuantifica, que se 
acompaña de distención abdominal, también indica familiar que tenía que pujar para realizar la 
micción así como edema por lo que acude al hospital del Tena donde permanece hospitalizada 
por 48 horas en UCI 6 horas, en las cuales se colocó sonda nasogástrica a caída libre 
obteniéndose liquido café obscuro en escasa cantidad, además se coloca sonda vesical 
obteniendo orina colúrica, ha realizado hipoglicemia de 34 mg/dl por lo que se compensa por 
dos ocasiones con dextrosa al 10 % por lo que es valorado por cirugía general quienes indican 
abdomen agudo obstructivo por lo que es referido a esta casa de salud. 
Resumen de evoluciones y complicaciones  
01/05/2018: paciente de 9 meses de edad transferida desde el Hospital del Tena con diagnóstico 
de intususcepción, desnutrición grave, neumonía vira, crisis convulsivas, Tirosinemia tipo 1, es 
transferida supuestamente para resolución quirúrgica de problema abdominal.   
Abdomen: el abdomen se encuentra suave depresible no doloroso al tacto rectal se observa 
salida de material fecal sanguinolento en placa de abdomen no hay distención de asas, no signos 
de obstrucción intestinal. 
Renal: ingresa con una sonda con orina sedimentosa, no sabemos el tiempo de recolección de 
esta orina, se procede a cambio de sonda sin obtener diuresis. 
Metabólico: paciente con antecedentes de Tirosinemia tipo 1 diagnosticada a los 2 meses de 
edad y confirmado el diagnostico hace 1 mes, sin tratamiento específico, se le administra 
fórmula para fenilcetonuria, no para Tirosinemia, nunca ha recibido tratamiento específico. 
Madre refiere muerte de un hermano los 8 meses de edad, sin diagnostico especifico. 
Cirugía pediátrica: paciente hipoactiva, con importante tinte ictérico, generalizado. 
SNG producción gástrica escasa. 
Abdomen: distendido, timpánico, blando depresible, no doloroso, RHA disminuidos, perímetro 
abdominal 41.5 cm, no signos de irritación peritoneal. Paciente con cuadro colestásico severo a 
descartar, secundario a Tirosinemia, abdomen no impresiona obstructivo ni inflamatorio. 
Respiratorio: sin signos de dificultad respiratoria, adecuada entrada de aire en ambos campos 
pulmonares, saturaciones normales con apoyo de oxigeno por bigotera. 
Infeccioso: ha presentado febrículas sin llegar a la fiebre, la biometría de control se encuentra 
con leucocitos en 10200, no se ha detectado foco de infección. 
Hepático:  con enzimas hepáticas elevadas secundarias a su patología de base. 
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04/05/18:  Cardiovascular: hemodinámicamente estable 
Respiratorio: Murmullos vesicular audible en ambos campos pulmonares no estertores 
Renal: diuresis adecuada con alteraciones de los electrolitos sodio de 126.4 
Infecciosos: sin fiebre, adecuada formula leucocitaria. 
Neurológico: Glasgow 14/15 modificado para lactantes, 
Metabólicos: glicemia de 71,6. 
Hallazgos relevantes de exámenes y procedimientos diagnósticos  
Amilasa 10.9; bilirrubina directa 9.90; bilirrubina total 13.24; creatinina 0.48; fosfatasa alcalina 
202.9; GGT 36.4; glóbulos rojos 3.520.000; HB 10.24; HCTO 32.0; INR 1.15; K 3.29; 
leucocitos 13.400; LINFFO 18.0; Lipasa 67.9; Monocitos 9.0; NA 128.3; otros suero ictérico 
(++); plaquetas 526.000; segmentarios 73.0; tiempo de protrombina 13.8; tiempo t. parcial 48.5; 
transaminasa oxalacetica (AST) 432.8; transtaminasa pirúvica (ALT) 96.0; urea 41.4; creatinina 
0.49; gasometría ph 7.36; glóbulos rojos 4.290.000; HB 12.48; HCTO 39.0; INR 0.98; K 3.42; 
leucocitos 10.200; Linfocitos 39.4; monocitos 4.5; NA 130.4; plaquetas 137.000; segmentarios 
56.1; tiempo de protrombina 11.8; tiempo t. parcial 50.7; urea 34.7; creatinina 0.47; gasometría 
ph: 7.35; glóbulos rojos 3.740.000; glucosa en ayunas 68.8; HB 10.88; HCTO 34.0; K 2.45; 
leucocitos 7.600; linfocitos 57.4; monocitos 7.5; NA 128.5; plaqueta 119.00; segmentarios 35.1; 
urea 48.6; bilirrubina directa 11.54; bilirrubina total 14.40; creatinina 0.12; gasometría 7.42; 
glóbulos rojos 3.630.000; glucosa en ayunas 71.6; HB10.56; HCTO 33; k 3.58; leucocitos 
6.100; linfocitos 40.3; monocitos 5.5; NA126.3; otros 102.6; plaquetas 120.000; segmentarios 
54.2; tiempo de protrombina 12.5; tiempo de sangría 48; transaminasa oxalacetica (AST) 415.1; 
transaminasa pirúvica (ALT) 97.2; urea 47.2 
Resumen de tratamientos y procedimientos terapéuticos  
1. Alimentación:  
Formula para fenilcetonuria 2cc/hora en infusión continua para cada 4 horas para medir residuo 
2. Hidratación: 
D/A 10% 1000 cc + electrosol Na 35 meq + gluconato de calcio 1 gramo pasar iv a 12 cc/hora 
3. Medicación  
Omeprazol 5 miligramos iv cada día 
Ampicilina sulbactam 200 miligramos iv cada 8 horas día 4 
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4. Enfermería: 
Rutina de UCI. 
Control de signos vitales 
O2 por bigotera 1 litro por minuto 
Diagnostico 
Ingreso: Otras septicemias estreptocócicas CIE 10 A408  
Desnutrición proteicocalórica, no especificada CIE 10 E46  
Egreso: Septicemia estreptocócica CIE 10 A408 
Condiciones de egreso y pronostico  
Paciente hemodinámicamente estable sin trabajo respiratorio sin fiebre y mejor control del 
medio interno, paciente con mal pronóstico.     
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10/05/18 Hospital José María Velasco Ibarra  
 
Paciente presenta hace más o menos 10 días como fecha real y aparente edema generalizado que 
deja fóvea, con ausencia de diuresis del día 1 de evolución. Deterioro del estado general, 
rechazado a la alimentación con el transcurso de las horas. Refiere como causa aparente la 
enfermedad de base Tirosinemia la que se acompaña de intericia generalizada persistente desde 
el nacimiento, por lo cual acude a esta casa de salud donde se realiza manejo para estabilizar al 
paciente, indica que se le inserto una sonda con la cual se produjo flujo de orina amarillenta, 
pero persistía con deterioro del estado general y edema, por ello se traslada a centro de salud de 
mayor complejidad, allí paciente presenta escasa mejoría del estado general. 
Medico indica que paciente requiere cuidados paliativos.  
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Examen físico  
 
Paciente somnolienta, irritable al manejo. Piel ictéricos generalizados, brillante . Cabeza: 
cabello alopecia en región parietal, pelo delgado, quebradizo. Ojos: edema palpebral que no 
impide la apertura ocular, conjuntivos bulbar y palpebral de predominio ictérica, pupilas 
isocóricas. Nariz: con bigotera nasal, fosas nasales permeables . Boca: mucosas orales 
semihúmedas, edema facial. Cuello: presencia de vía central yugular izquierdo, cubierto por 
apósito limpios, presencia de petequias. Tórax: caquéctico, se denota leve restricción 
subcostales, expansibilidad disminuidas. Piel a este nivel ictérico, brillante con denotaciones de 
circulación venosa. Cardio-Pulmonar normal. Abdomen: globoso (aumento de volumen), 
ictérico, brillante, se marca circulación venosos, onda ascítica positiva, región umbilical 
prominente. Región genital: labios mayores ictéricos con edemas, brillante. Inguinal: hematoma 
de más o menos 6cm en parte derecha. Extremidades superiores: atrofia muscular bilateral, 
hematoma a nivel de codo derecho, manos frías con cianosis, llenado capilar 5 segundos. 
Extremidades inferiores:  con presencia de edema bilateral, +++/+++, que deja fóvea, 
extremidades frías, llenado capilar 5.6 segundos. 
 
Diagnostico  
 
 Tirosinemia tipo I 
 Desnutrición grave  
 Anemia severa  
 
Indicaciones  
 
 Aislamiento  
 Nada por via oral  
 Cuidados de enfermería  
 Dextrosa al 10% en agua 1000ml mas 35 meq de sodio mas 1 gramo de calcio pasar 
intravenosa a 400ml en 24 horas  
 Ampicilina mas sulbactan  200mg intra venosa cada 6 horas 160mg cada día  
 Omeprazol 5mg intra venosa cada 12 horas  
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11/05/18 Hospital José María Velasco Ibarra  
Paciente durante la noche descansa tranquila. Se reinicia toleranza oral la misma que el paciente 
no tolera. 
Examen fisico: Paciente activo reactivo al manejo hidratada ictérico. FC: 130 lpm, FR: 21 rpm, 
Tº: 36.6 ºC, SAT O2: 95 %. Cabeza: edema palpebral bilateral. Tórax: caquectico. Abdome: 
distendido  globoso, edema de pared, onda ascítica, no se palpa hígado ni bazo. Extremidades: 
edema de miembros inferiores derecho que deja fóvea.  
 
Indicaciones  
 
 Ampicilina mas sulbactan  200mg intra venosa cada 6 horas   
 Vitamina A 500 unidades via horal dia  
 Suplemento multivitamínico (1ml) 
 Vitamina C  200mg intravenosa al día (1/5) 
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 Complejo B 1ml intravenoso al día (1/5) 
 Gluconato de zinc 12,5 mg vía oral al día (1/1) 
 Acido fólico 1mg vía oral al día (1/1) 
 Plasma fresco congelado 45ml intravenos: transfusión en 40 minutos con control de 
signos vitales cada 5 minutos (presión arterial) 
 Furosemida 3mg intravenoso luego de la transfusión  
 Preparar concentrado globulos rojos (1 paquete) 
 Vitamina K 4mg intravenoso al día  
 
12/05/18 – Hospitalizacion - Hospital José María Velasco Ibarra  
 
Paciente permanece con variables vitales dentro de parámetros normales la ultimas 24horas. 
Tolera vía oral a la formula prescrita. No vomito, no diarrea, canaliza flatos y realiza deposición 
sanguinolenta. Examen fisico: Paciente activo reactivo al manejo no convulsiones. FC: 128 lpm, 
FR: 23 rpm, Tº: 36.8ºC, SAT O2: 97 % (ambiente). Piel ictérica. Cardiovascular normal. 
Respiratorio campos pulmonares ventilados. Anasarca, edema con fovea  diuresis de 2.2 
ml/kg/hora. Aspecto caquéctico. 
 
Indicaciones 
 
 Ampicilina mas sulbactan  200mg intravenosa cada 6 horas   
 Suplemento multivitamínico (1ml) 
 Vitamina C  200mg intravenosa al día (125) 
 Complejo B 1ml intravenoso al día (2/5) 
 Gluconato de zinc 12,5 mg vía oral al día  
 Acido fólico 0.5 mg vía oral al día (1/1) 
 Plasma fresco congelado 45ml intravenos: transfusión en 40 minutos con control de 
signos vitales cada 5 minutos (presión arterial) 
 Vitamina K 4mg intravenoso al día  
 Concentrado globulos rojos pasar 45 ml en 4 horas con control de signos vitales  
 Furosemida 3mg intravenoso luego de la transfusión  
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Nota: paciente que despues de la transfusion presenta distensión abdominal importante , no 
realiza diuresis. Paciente irritable. Piel ictericia generalizada. Abdomen presencia de trama 
vascular. Indicación: furosemida 3 mg IV STAT. 
Nota: Paciente con deterioro del estado general. Paciente continua en anuria, presencia de 
distensión abdominal marcada. Se realiza dextro que reporta 19 mg/dl, se indica bolo de 10 ml 
de dextrosa al 10%. Luego de la  reanimación paciente mas activa pero continua el incremento 
del edema y aumento del perímetro abdominal 45.5 cm. Signos vitales: FC: 86 lpm, FR: 19 rpm, 
Tº: 37ºC, SAT O2: 97 % (0.5litros de O2 ). Indicación: dextrosa al 10 %  mas 35 meq de sodio 
mas 1 g de gluconato de calcio, pasar 200 ml en 24 horas. Resto iguales indicaciones  
Nota: Paciente en regular estado general , con irritabilidad, continua realizando hipoglucemias 
23 mg/dl. se transfunde 50 ml de plasma fresco congelado, luedo de lo cual la irritabilidad 
aumenta, álgica, , aumento del edema, se obtiene diuresis de 25 ml con lo que mejora 
levemente, perímetro abdominal: 46 cm. Signos vitales:  FC: 70-80 lpm, FR: 35-38 rpm, Tº: 
37ºC 
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13/05/18 -Hospitalizacion - Hospital José María Velasco Ibarra 
Paciente que durante la noche permanece en mal estado general, no se controla las glicemias a 
pesar de presentar buena tolerancia oral a la formula. Mala respuesta a la transfusión de plasma 
fresco congelado, con aumento del edema. Presencia de diuresis forzada con furosemida. 
Examen fisico: Paciente desconectado del medio.  FC: 121 lpm, FR: 30 rpm, Tº: 36.7ºC, SAT 
O2: 98 % (0.5litros de O2). Piel ictérica, vascularización venosa incrementada. Cardiovascular 
normal. Respiratorio campos pulmonares ventilados, sin dificultad respiratoria. Anasarca, 
edema con favea. Perdida de 1kg en 18 horas. 
Se comunica a los padres del estado de la paciente y se pone a consideración la posibilidad de 
aceptar o negar la reanimación  
Se continua con iguales indicaciones, se suspende la hidratación, se manejara la hipoglicemia 
con bolos de dextrosa al 10 % 
13/05/18 -Hospitalizacion - Hospital José María Velasco Ibarra 
Paciente en malas condiciones generales, con hipoglicemias persistentes. Falla hepatica: 
Ictericia aumentada, distención abdominal, coluria. Compromiso neurológico por encefalopatia 
hepática. Mal apego a la formula por condición somnolienta. FC: 80 lpm, FR: 28 rpm, Tº: 
36.7ºC, SAT O2: 97 % (1 litro de O2), TA: 79/45 mmHg. Cardiovascular: llenado capilar 3-4 
segundos. Pulmonar: utilización de músculos accesorios, disnea y dependencia de oxígeno, 
realiza apneas respiratoria con saturación 85%. Hepatopatía progresiva tipo cirrosis, ictericia 
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que va en aumento, hepato-esplenomegalia que no se logra palpar por presencia de ascitis. 
Diuresis horaria de 1.2 ml/kg/hora, colúrica, no hematuria 
Nota medica: siendo las 16:38 se comunica por parte de enfermería, que paciente presenta 
alteración marcada de sus signos vitales por lo que se acude a valoración inmediata, tratándose 
de una paciente es malas condiciones, con ausencia de latido cardiaco, respiración y reflejo 
corneal, se indica a padres y familiares presentes que se podría realizar reanimación 
cardiopulmonar sin conseguir respuesta favorable. Familiares indican que no se realice 
reanimación. Se declara hora de muerte a las 17:00  
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ICTERICIA X X X X X X   
VOMITO X X X  X  X X 
EDEMA X    X    
PETEQUIAS X    X X   
PESO BAJO  X X  X   X 
TALLA BAJA  X X  X   X 
HIPOGLICEMIA     X  X  
ASCITIS X X   X    
ANURIA     X    
DIARREA X  X  X  X  
DEPOSICIONES 
SANGUINOLENTAS 
X    X    
HEPATOMEGALIA  X X X X X X  
ESPLENOMEGALIA X X X  X X   
HIPERTENSIÓN 
PORTAL 
X   X X    
ENSEFALOPATÍA 
HEPÁTICA 
X   X X    
IRRITABILIDAD X X X X X X X X 
DEBILIDAD     X   X 
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DISCUSIÓN  
 
 
En cuanto a la Tirosinemia tipo I se ha revisando varios casos clínicos a nivel de América y se 
puede decir que la edad de presentación en la forma aguda oscila entre los 2 primeros meses de 
vida. El predominio de los síntomas de inicio se relacionan con el daño hepático y escasos casos 
se observa el daño renal como sintomatología inicial. Lo que se puede determinar es que en la 
mayor parte de casos se administra el tratamiento indicado, teniendo una evolución favorable y 
ayudando a tener mayor probabilidad de vida y con disminución de la clínica (Nardiello N, 
2002) 
Analizando la revisión de la bibliografía en el caso de nuestra paciente se puede determinar que 
la sintomatología en su debut es de predominio hepático lo que se relaciona con la mayor parte 
de documentos publicados, y este cuadro clínico era una guía para el diagnostico precoz de la 
enfermedad, aunque también se puede confundir con enfermedades que cursan con daño 
hepático, como las enfermedades que se hace referencia en el diagnostico diferencial, alguna de 
las cuales se relaciona con la presencia de tirosinuria. (Cienfuegos, Fielbaum, & Colombo) 
La falta de medios diagnósticos son uno de los principales problemas en este caso, ya que una 
detección precoz de la enfermedad nos llevaría a un tratamiento oportuno. Durante su primera 
hospitalización paciente continua con lactancia materna, la cual esta contra indicada en esta 
enfermedad, la misma es suspendida y reemplazada con formula maternizada sin lactosa ya que 
se manejó con diagnostico presuntivo de galactosemia. El diagnostico inicial de Tirosinemia se 
realiza a los 3 meses de vida con screening en plasma en el cual se observa elevación de 
tirosina, pero a pesar del resultado no se inicia la dieta con restricción de proteínas y el 
tratamiento con Nitisinona que es el tratamiento farmacológico especifico que evita la aparición 
de complicaciones hepáticas, además la formula maternizada libre de tirosina no es parte del 
cuadro nacional de medicamentos básicos, ya que no es una enfermedad común en nuestra 
población, por lo que se uso formula sin lactosa. Por esta razón la evolución de la paciente se ve 
entorpecida presentando talla y peso bajo, sin mostrar mejoría de su patología hepática ya que 
durante el seguimiento se aprecia la persistencia de la ictericia y la hepatomegalia. A los 9 
meses de edad la paciente presenta gran parte de la sintomatología que se describe en el marco 
teórico, tales como raquitismo, pseudoporfiria, deposiciones sanguinolentas, edema, ascitis e 
ictericia generalizada, oliguria – anuria (falla renal). Se puede determinar que la paciente fallece 
por falla multiorgánica, como es típico en el desarrollo de esta enfermedad. (Nardiello N, 2002)  
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ABREVIATURAS  
 
FC: Frecuencia cardíaca  
FR: Frecuencia respiratoria  
PC: Perímetro cefálico  
IMC: Índice de masa corporal  
HJMVI: Hospital José María Velasco Ibarra  
SA: Succinilacetato 
FAH: hidrolasa del fumarilacetoacetato 
NTBC: 2- (2-nitro-4-trifluoro-metilbenzoíl)-1,3-ciclohexanodiona (Nitisinona) 
RHA: Ruidos hidroaéreos 
STAT: En este momento 
IV: Intravenoso 
Lpm: Latidos por minuto 
Rpm: respiraciones por minuto 
Rx: Radiografía  
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 CONCLUSIONES  
 
 
1. La Tirosinemia tipo I es una enfermedad rara, infrecuente en nuestra población. A nivel 
de Ecuador no se presenta información en cuanto a epidemiología, pero podemos pensar que 
existe un subregistro de este diagnóstico ya que como se menciono, se puede pensar que el 
hermano es un paciente con la misma enfermedad que no fue diagnosticado. 
2. Se puede concluir que es necesario el reconocimiento de las manifestaciones clínicas de 
la Tirosinemia tipo I, y su diagnostico debe corroborarse con resultados bioquímicos que se 
realizan en plasma y orina, ya que es fundamental el diagnostico precoz para administrar el 
tratamiento adecuado.  
3. El estudio genético es fundamental en el diagnóstico definitivo, sería importante realizar 
asesoramiento genético a la pareja para evitar, la presencia de la enfermedad en futuras 
descendencias.  
4. El no contar con una alimentación y medicación especifica para esta enfermedad pudo 
acelerar la presentación de complicaciones y el deterioro del estado clínico de la paciente  
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